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INTRODUCAO: A sindrome de Apert foi primeiramente descrita pelo médico francés,
Eugene Apert, em 1906 ap0s relatar nove casos sobre a sindrome. Essa trata-se de um
disturbio congénito raramente observado, de etiologia hereditaria autossbmica dominante
também denominada acrocefalossindactilia. Tal condi¢do apresenta prevaléncia entre
1/65000 ao nascimento, com alta incidéncia em asiaticos, caracterizada, principalmente,
por apresentar craniossinostose, hipoplasia da face média e sindactilia simétrica. O seu
defeito genético esta contido em duas mutacGes do gene de fator de crescimento receptor
2 (FGFR2), mapeado no cromossomo dez. Esse gene esta atrelado a osteogénese, a
formagéo adequada dos 0ss0s, entdo quando se tem uma mutagdo nesse gene tem-se uma
osteogénese imperfeita. Pensa-se que estas mutagdes causem uma resposta exagerada dos
androgénios nas epifises, ocasionando uma fusdo epifisaria precoce e as alteracdes
esqueléticas que o caracterizam, com a apresentacdo conjunta de craniossinostose e
sindactilia. As consequéncias da Sindrome de Apert afetam a qualidade de vida dos seus
portadores, em especial por problemas de visdo, fonacdo e cognicdo. Disturbios da fala
sdo gerados por déficit auditivo, anomalias orais, dificuldades de aprendizagem e
interacdo social. Por isso, sdo necessarias intervencdes cirlrgicas para o tratamento
corretivo, além de um acompanhamento multiprofissional a fim de evitar limitacdes mais
graves e proporcionar qualidade de vida aos que possuem a sindrome. OBJETIVO: O
presente estudo tem como objetivo relatar a experiéncia de discentes no atendimento ao
paciente com Sindrome de Apert e a importancia da equipe multidisciplinar no
prognodstico da doenca. METODOS: O atendimento foi realizado por alunos da Liga
Académica de Medicina da Familia e Comunidade (LIMFAC), em uma Unidade Bésica
de Saude (UBS) do municipio de Parnaiba-Pl, seguindo as normas do método clinico
centrado na pessoa, realizando-se assim um atendimento integral e humanizado. Na
consulta foi realizada a anamnese completa da paciente, incluindo a identificag&o pessoal,
queixa principal, histéria da doenca atual, historia patologica pregressa, historia familiar,
habitos de vida e condi¢bes socioeconbmicas, além disso foi colhido tudo sobre a
gestacdo, o tipo de parto, as intercorréncias na gravidez, o desenvolvimento psicomotor
e as vacinacOes. Em seguida a paciente foi submetida ao exame fisico completo, onde
foram feitas medidas antropomeétricas e a analise de toda a funcionalidade do corpo da



paciente. Apos isso, foi levantada a hipotese diagnostica, e realizada a conduta adequada.
Todo esse processo foi acompanhado e supervisionado pelo médico da ubs e coordenador
da LIMFAC. RESULTADOS E DISCUSSAQ: A paciente recorreu a atendimento em
UBS, acompanhada da mée, com queixa de dor na regido hipogéstrica. Durante a consulta
foram notadas algumas alteracdes na face da paciente, com caracteristicas sindromicas
que chamaram a atencdo dos discentes, levando-os a questionar sobre a possibilidade de
alguma alteracdo genética. Durante a anamnese a mée relatou que ao nascer, a paciente
apresentava fenda palatina, sindactilismo simétrico, proptose ocular e acrocefalia, sendo
diagnosticada com a Sindrome de Apert. Referiu também que a gestacdo transcorreu de
forma normal, sem intercorréncias, realizou todas as consultas de pré-natal, exames de
imagens, porem ndo foi observada nenhuma alteracdo, sendo informada somente no
momento do parto sobre a situacdo da filha, onde foi orientada pela médica apenas sobre
0 nome da sindrome e a necessidade de procurar um especialista. Atualmente, a paciente
tem 10 anos, ja passou por 6 cirurgias, duas para fechamento da fenda palatina, trés para
correcdo do sindactilismo e craniotomia, e aguarda para realizar a cirurgia de avancgo
facial. A mée queixa da dificuldade de acesso aos especialistas no servico publico do
municipio, e, por isso, teve que realizar todos esses procedimentos e 0 acompanhamento
com neurocirurgido no estado de Sdo Paulo. Tal fato dificultou o atendimento continuado
e longitudinal da paciente, pois, devido as dificuldades financeiras esta teve que retornar
a cidade natal e hoje faz acompanhamento apenas com fonoaudiélogo, ndo sendo
acompanhada por outros especialistas, o que pode interferir em uma melhor qualidade de
vida para a paciente. Ao exame fisico, apresenta acrocefalia, com face ligeiramente
achatada e assimétrica, hipertelorismo e proptose ocular. Na face, apresenta o terco medio
hipoplasico, angulo naso-labial diminuido e respiracdo bucal. Em relagdo as méos e 0s
pés, observa-se fusdo dos dedos, formando uma massa com unha em comum. Durante a
investigacdo da historia familiar ndo houveram relatos de casos semelhantes na familia.
Notou-se, entdo, que a auséncia de acompanhamento por profissionais como dentistas,
fisioterapeuta, neurologista, psicologo, entre outros, de maneira precoce e continuada,
refletiram no atraso para a realizacdo de algumas cirurgias como o avanco facial, e na
insercdo satisfatéria dessa paciente no meio social, visto que, essa sindrome provoca
diversas alteracBes anatdbmicas que trazem consequéncias cognitivas, craniofaciais e
psicoldgicas, que pode interferir na maneira como ela é aceita na sociedade, exigindo,
portanto, o acompanhamento de uma equipe multiprofissional na correcdo das
deformidades, melhorando seu aspecto cognitivo e social. Além disso, o desempenho
escolar também se encontra prejudicado, possivelmente pela falta de profissionais
capacitados e que fornecam acompanhamento escolar individualizado. Ao final da
consulta a paciente foi medicada, orientada com medidas profiléticas e encaminhada para
acompanhamento por outros especialistas. CONCLUSAO: A Sindrome de Apert
provoca anomalias que afetam a qualidade de vida dos seus portadores. O presente caso
aponta os obstaculos para a realizacdo do tratamento com uma equipe multidisciplinar,
repercutindo em uma regressao do desempenho funcional e social da paciente. A maioria
dos estudos corrobora com esse achado, pois apontam a importancia de uma assisténcia
a saude conduzida por uma equipe multidisciplinar, envolvendo geneticista, médico,
dentista, psicologo, fonoaudidlogo, fisioterapeuta e terapeuta ocupacional, e, acredita-se



que o numero reduzido desses profissionais, a indisponibilidade de material e
infraestrutura podem favorecer um atraso no planejamento cirdrgico desses pacientes.
Além disso, o diagnostico precoce, através de um criterioso acompanhamento
ultrassonografico do desenvolvimento contribui valorosamente para um melhor
prognostico dos pacientes com Sindrome de Apert. Portanto, a associagdo de cirurgias
corretivas planejadas, terapias ocupacionais, atividade fisica e uma equipe
multiprofissional, é capaz de promover resultados satisfatorios e duradouros no que diz
respeito ao bem estar fisico, psiquico e social, além promover de forma mais precoce a
reducao das malformac6es caracteristicas desta sindrome.
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